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Xp11.2/TFE3 translocation renal cell carcinoma (RCC), a recently classiﬁed distinct subtype, is a rare
tumor that usually affects children and adolescents. The morphology and biological behavior are not widely
recognized, Xp11.2 translocation RCC is suggestive of early metastases despite the small tumor size. The
deﬁnitive diagnosis requires the evidence of several different reciprocal translocations involving the TFE3
gene located on chromosome Xp11.2. Here, we present a case of Xp11.2 translocation RCC in an 18-year-
old male. He was referred to our hospital because of a right renal tumor with macroscopic hematuria and
right ﬂank colic. The radiographic evaluation including magnetic resonance imaging (MRI) suggested it to
be a typical papillary renal cell carcinoma or benign renal tumor. He underwent laparoscopic nephrectomy
against the repeat symptom in spite of small tumor (3.5 cm in diameter). The immunohistochemical study
revealed nuclear staining for TFE3 protein in the cancer cells. The urologic and radiologic outcomes were
satisfactory after more than 1 year of follow-up.
(Hinyokika Kiyo 57 : 129-133, 2011)






癌はX染色体に存在する transcription factor binding to
IGHM enhancer 3 (TFE3），また 6番染色体上の micro-















CT を施行した．腹部 CT にて右腎腫瘍を認めたため
に当科に紹介となった．








腹部 CT 検査 : 右腎下極に境界明瞭な 35×38 mm
の腫瘤を認めた．造影効果に乏しく，被膜様構造を認
めた．リンパ節，肺，肝その他に転移を疑わせる所見









Fig. 1. a-d : CT and MRI revealed a 33×38 mm mass in the inferior portion of the right kidney.
は認めなかった (Fig. 1a∼c）．




























Fig. 2. Surgical specimen. The renal cell tumor
showed carcinomatous proliferation of
malignamt epithelial cells arranged in papil-
lary, nested patterns.





Fig. 3. Microscopic ﬁndings. Neoplastic cells containing granular eosinophilic cytoplasm and clear cytoplasm.











免疫染色 : 抗 TFE3 抗体は一部の腫瘍細胞の核に陽
性，CD10 は一部の腫瘍細胞の細胞膜に陽性，Melano-
some・Melan-A は陰性であった (Fig. 3b）．
以上より，本症例はWHO : 2004 tumors of the kidney
分類での renal carcinomas associated with Xp11.2 trans-
location/TFE3 gene fusions (Xp11.2 転座腎細胞癌）と
診断した．



















転座領域は t (x ; 1) (p11.2 ; q21），t（x ; 17) (p11.2 :
q25) と 2 型が存在しており，前者の切断点から
PRCC (papillary renal cell carcinoma)-TFE3 (transcrip-
tion factor binding to IGHM enhancer 3) 融合遺伝子が，
t (x ; 17) (p11.2 : q25) の切断点から ASPL (alveolar
soft part sarcoma locus)-TFE3 融合遺伝子がクローニン
グされている4)．これまでに 6つの TFE3 関連融合遺
伝子と TFE3 遺伝子と相同性の高い transcription






















MRI では T2 強調像で腫瘍は低信号を呈することが











は腎癌として手術した 45歳以下の26例中 4 例が
Xp11.2 転座腎細胞癌であったと報告している9)．
Table 1. Patient characteristics of 33 cases of Xp11.2 translocation RCC (summarized from 6)-9), 11)-14))
Age Gender Symptomatic Size T N M Outcome Treatment Add treatment Follow up
Perot, et al., 200215) 11 M ＋ 4 1 1 0 CR Nx 24
Perot, et al., 200215) 13 F ＋ 8 2 0 0 CR Nx 24
Perot, et al., 200215) 9 M ＋ 5 2 0 0 CR Nx 36
Perot, et al., 200215) 31 F ＋ 5 1 1 0 CR Nx 0
Perot, et al., 200215) 14 M ＋ 8 1 1 0 CR Nx 0
Mansouri, et al., 200612) 16 F − 13 2 1 1 PD Nx IL2 7
Paul, et al., 200711) 30 M − 10 3 1 1 DOD Nx IL2 20
Paul, et al., 200711) 18 M ＋ 14 2 1 1 PD Cx Gem 6
Paul, et al., 200711) 39 M ＋ 7 2 0 1 PD Nx Gem Rx 13
Paul, et al., 200711) 35 M ＋ 6 1 1 1 PD Nx 6
Paul, et al., 200711) 41 M ＋ 11 2 0 1 PD Nx 10
Rais-bahrami, et al., 200713) 23 M ＋ 2 1 1 1 DOD Nx IL2 sunitinib 8
Henry et al. 200818) 33 M ＋ 8 2 1 1 DOD Nx IL2 7
Wu, et al., 20087) 11 M ＋ ― 1 1 0 DOD Nx 36
Wu, et al., 20087) 20 M − ― 3 0 0 CR Nx 24
Wu, et al., 20087) 17 F ＋ ― 3 0 1 DOD Nx 19
Wu, et al., 20087) 13 M ＋ ― 1 0 0 DOD Nx 108
Wu, et al., 20087) 17 M ＋ ― 1 0 0 PD Nx IL2 sunitinib 39
Wu, et al., 20087) 9 M − ― 3 2 0 CR Nx 26
Koie, et al., 200814) 28 M ＋ 9 2 0 1 DOD Nx IL2 24
Komai, et al., 20099) 15 F ＋ 15 2 2 0 CR Nx 62
Komai, et al., 20099) 40 M − 10 2 1 0 CR Nx 92
Komai, et al., 20099) 41 M ＋ 6 1 0 1 DOD Nx 26
Komai, et al., 20099) 24 F − 6 1 0 1 PD Nx 14
Komai, et al., 20099) 57 M − 3 1 0 0 PD Nx 96
Komai, et al., 20099) 58 F − 2 1 0 0 PD Nx 132
Komai, et al., 20099) 59 M ＋ 16 2 2 0 DOD Nx 9
Bovio, et al., 200917) 20 F ＋ 8 2 0 1 PD Nx 8
Armah, et al., 200918) 26 F − 5 1 1 1 CR Nx 30
加藤ら，20046) 4 F ＋ 4 1 1 0 CR Nx 18
加藤ら，20046) 10 F ＋ 10 2 2 0 CR Nx IFN 84
田村ら，200719) 12 F ＋ 5 1 2 0 CR Nx 24
自験例 18 M ＋ 6 1 0 0 CR Nx 8
m : male, f : female, ANED : Alive with no evidence of disease, AWD : Alive with disease, DOD : Died of disease, Nx ; nephrectomy, Cx :
chemotherapy, IFN : interferon-α, IL2 : interleukin-2, Gem : gemsitabine, Rx : radiotherapy.
Argani らの28症例の報告によると ASPL-TFE3 融合
遺伝子陽性例は男女比が 3 : 5で，年齢は 2∼17歳，
臨床的には早期のリンパ節転移が多かった．また
PRCC-TFE3 融合遺伝子陽性例は男女比が 4 : 7で，
年齢が 9∼64歳と ASPL-TFE3 陽性例と比較して高齢
であった．小児期に発生した場合にくらべて成人例は
予後が悪いという報告があるが長期経過観察例はな
い7)．小児期に白血病や SLE などで化学療法 (topoi-
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